Pracovni den Spoleénosti Iékafské genetiky a genomiky CLS JEP, z. s.

15. Kaprastv den — Klinicka genetika

Stfeda 17. unora 2016, velka poslucharna Purkynova Ustavu, Albertov 4, Praha 2
Zastitu prevzal prof. MUDr. Aleksi Sedo, DrSc., dékan 1. LF UK v Praze.
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Zahajeni

Retrospektivni analyza vysledki PGS u déti narozenych v roce 2015
Horak J. , Hornak M., Kubié¢ek D., Pesakova M., Travnik P., Vesela K.
Repromeda s. r. o.

Vybrané kazuistiky z preimplantac¢ni genetické diagnostiky
Horniak M., Horak J., Kubic¢ek D., Travnik P., Vesela K.
Laboratof Iékafské a reprodukéni genetiky, Repromeda s. r. o

Diskuze

Prenatalni diagnostika v CR v roce 2015 - predbézna data
Gregor V., Sipek A., Sipek A. jr., Horacek J.

Oddéleni Iékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

Muze neinvazivni prenatalni diagnostika zlepsit zachyt Downova
syndromu v Ceské populaci?

Sipek A. jr.", 2 Gregor V.23 Sipek A.2%*

1. Ustav biologie a Iékafské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha

2. Oddéleni IékaFské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

3. Oddéleni IékaFské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha

4. Ustav obecné biologie a genetiky 3. LF UK, Praha

Trendy prenatalni diagnostiky strukturnich vyvojovych vad v CR
Sipek A." 23 Gregor V." %%, Sipek A. jr.?®, Horacek J.?®

1. Sanatorium Pronatal

2. Oddéleni Iékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

3. Ustav obecné biologie a genetiky, 3. LF UK, Praha

4. Institut postgradualniho vzdélavani ve zdravotnictvi, Katedra |ékaFfské genetiky, Praha
5. Ustav biologie a lékafské genetiky, 1. LF UK a VFN, Praha

6. Gennet, Praha

Diskuze

Nové moznosti zdokonaleného screeningu poruch prenatalniho vyvoje
Macek M. sr.’, Peskova M., Viékovéa M.", Tesner P.!, Turnovec M.", VIk R.2,
Springer D.?, Stambergova A.", Havlovicova M., Macek M. jr.’

1. Ustav biologie a Iékarské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

2. Gynekologicko-porodnicka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha
3. Ustav lékafské biochemie a laboratorni diagnostiky 1. LF UK a VFN

Array CGH v prenatalni diagnostice — statistika a zajimavé kazuistiky
Nix T., Fiser M., Lastavkova J., Klimova A., Soukupova M., Calda P,

Brestak M., Krkavcova M.
GENvia, s. r. 0., Praha
Gynekologicko-porodnicka klinika 1. LF a VFN, Praha

Identifikace marker chromosomu (sSMC) s uzitim metody array
Becévarova V., Jencikova N., Pekova H., Hodacova J., Mansfeldova R.,
Sehnalova J., Nedomova V., Svobodova E., Markova K., Holeriova H.,
Filipova M., Hnykova L., Hroncova H., Komarkova A., §pacirové M.,
Horacek J., Trkova M.

GENNET Praha a Liberec
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Prestavka

Predani éestného ¢lenstvi SLGG CLS JEP, z. s., a zprava o éinnosti
vyboru v roce 2015

Narodni registr vrozenych vad: hlaseni od 1. ledna 2016
Jirové J.", Zvolsky M., Sipek A.?

1. Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR

2. Thomayerova nemocnice, Praha

Klasifikace vzacnych onemocnéni
Zvolsky M.", Jirové J.", Sipek A.? )
1. Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR
2. Thomayerova nemocnice, Praha

Kardiogeneticky vyzkumny projekt UBLG FN Motol: koncepce a cile

Macek M. jr., Macek M. sr.
Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

Kardiogeneticky vyzkumny projekt UBLG FN Motol: diléi vysledky
2013-2016

Krebsova A.", Piherova L.2, Padérova J.%, Norambuena P., Kubének M.,
Stara V.2, Kubus P? Hostasa J.?, TomasSov P, Puchmajerové Af
Némcéikova M.%, Vesela K.”, Nefoldovéa M , Kmoch S JanousSek J.?,

Veselka J.° Kautzner J.! Macek M. sr.® Macek M. jr.°

. Klinika kardlologle IKEM, Praha

. Ustav dédiénych metabollckych poruch 1. LF UK a VFN, Praha
. Pediatricka klinika 2. LF UK a FNM, Praha

. Détské kardiocentrum 2. LF UK a FNM, Praha

. Kardiologicka klinika 2. LF UK a FNM, Praha

. Ustav biologie a lékafské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

. Ustav biologie a Iékafské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha

. Laboratof molekularni biologie IKEM, Praha

O~NOOGBTPAWN=-

Kardiogenetika — metodické aspekty NGS
Piherova L.", Padérova J.?, Hartmannova H.", Hodariova K.", Stranecky V.,
Krebsova A.%, Kubanek M.2, Stara V.*, Kubus P.°, Janous$ek J.°, Palecek T.5,

Macek M. jr.?, Kmoch S.’

1. Ustav dé&diénych metabolickych poruch 1. LF UK, Praha

2. Ustav biologie a lékafské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

3. Klinika kardiologie IKEM, Praha

4. Pediatricka klinika 2. LF UK a FNM, Praha

5. Détské kardiocentrum 2. LF UK a FNM, Praha

6. Il. interni klinika - klinika kardiologie a angiologie, 1. LF UK a VFN, Praha

Diskuze

Doporucena rozsirena kriteria k testovani BRCA1/2 gent

Foretova L., Machackova E., Petrakova K.
Oddéleni epidemiologie a genetiky nador(, Masaryklv onkologicky ustav, Brno

Analyza alteraci genu CHEK2 u BRCA1/2 negativné testovanych
rizikovych pacientti s karcinomem prsu a ovaria

Kleiblova P." 2, Lhota F.", Hojny J.", Stolafova L., Zemankova P.!, Janatova
M., Zdafilové K., Boreckéa M.", Panczak A.?, Vesela K.2, Kotlas J.?,
Zimovjanova M.°, Vo¢ka M., Soukupova J.", Kleibl Z."

1. Ustav biochemie a experimentalni onkologie 1. LF UK

2. Ustav biologie a IékaFské genetiky 1. LF UK a VFN
3. Onkologicka klinika 1. LF UK a VFN
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Narodni centrum lékarské genomiky — vznik, koncept a cile

Kmoch S.", Subrt 1.2, Pospisilovéa S.>*, Tichy B., Hajduch M.°, Macek M. jr.°
1. Ustav dédiénych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN, Praha

2. Ustav lékarské genetiky LFP a FN Plzeri

3. Stfedoevropsky technologicky institut (CEITEC) MU Brno

4. Interni hematologickd a onkologicka klinika LF MU a FN Brno

5. Ustav molekularni a translaéni mediciny, LF UP, Olomouc

6. Ustav biologie a IékaFské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

lllumina MiniSeq (firemni prezentace)

Kafkova L.
GeneTICAs. r. 0.

Prestavka na obéd

Cena SLGG CLS JEP, z. s., za nejlepsi publikaci — prezentace vitézné
publikace:

A 15 Mb large paracentric chromosome 21 inversion identified in
Czech population through a pair of flanking duplications

Drabova J.", Trkova M.2, Han¢arova M.", Novotna D.", Hejtmankova M.2,
Havlovicova M., Sedlacek Z."

1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha
2. Gennet, Praha

Kontingentni cfDNA test v rutinnim screeningu: vysledky za prvni rok

Hynek M., Horackova S., MareSova I., Zembol F., Vavrova J., Stejskal D.
Gennet, Centrum fetalni mediciny a reprodukéni genetiky, Praha

Riziko invazivnich vykont prenatalni diagnostiky
Hynek M., Smetanova D., Stejskal D.
Gennet, Centrum fetalni mediciny a reprodukéni genetiky, Praha

Vyuziti NGS v DNA diagnostice dédiénych koznich nemoci a nemoci
pojivové tkané

Kopeckova L.", Borska R.", Pouchla S.", Stehlikova K., Buckova H.?,
Kyrova J.? Pinkova B.? Gaillyova R.?, Némeckova J.°, Fajkusova L.

1. Centrum molekularni biologie a genové terapie, IHOK, FN Brno

2. Détské kozni oddéleni PeK, FN Brno

3. Oddéleni IékaFské genetiky, FN Brno

Diagnostika neurofibromatoézy — kazuistiky
Stika J.", Hofinova V.2

1. Synlab genetics, s. r. 0., Praha

2. Geneticka poradna, Nemocnice Jihlava

Zjisténi priciny autozomalné dominantné dédi¢né trombocytopenie s
predispozici k hematologickym malignitam

Stario Kozubik K., Radova L., Pospisilové S." 2 Doubek M."?

1. Stfedoevropsky technologicky institut (CEITEC) MU Brno

2. Interni hematologicka a onkologicka klinika LF MU a FN Brno

Novinky v diagnostice urologickych nadoru (firemni prezentace)

Horak P.
PentaGen s.r. o.

Prestavka
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Mutace a posttranslaéni procesy u chorob pojiva

Kuklik M." %3 Helesic V.*, Nix T.*, Mafik 1.°, Solc R.%, Klugerova M.¢,
Tothova M.*

1. Genetické pracovisté, OlSanska 7, Praha 3

2. Odéleni molekularni endokrinologie a Iékafské genetiky, Endokrinologicky ustav, Praha
3. Ustav biologie a IékaFské genetiky 3. LF UK, Praha

4. GENVIA, s. r. 0. - laborator Iékafské genetiky, Praha

5. Ambulantni centrum pro vady pohybového aparatu, OlSanska 7, Praha 3

6. Katedra antropologie a genetiky ¢lovéka, PfF UK, Praha

Kraniometafyzealni dysplazie u matky a syna s mutaci ANKH
Liska F.', Chylikova B.", Formankova R.?, Frofikova E.?, Baxova A.’
1. Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha

2. Klinika détské hematologie a onkologie 2. LF UK a FNM, Praha

Primarni erythermalgia u pacientky s tézkou afektivni poruchou
Marikova T.", Musova Z.", Kemplink D.?

1. Ustav biologie a lékafské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

2. Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN, Praha

Retinalni dystrofie s €asnou manifestaci zapfi¢inéné mutacemi v genu
CRB1

Kousal B." 2 Dudéakové L.2, Gaillyova R.°, Diblik P.", Liskové P."?

1. O¢ni klinika 1. LF UK a VFN, Praha

2. Ustav d&diénych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN, Praha

3. Oddéleni Iékarské genetiky, FN Brno

Nova mutace p.(Ser270Tyr) v MAF asociovana se vzacnou variantou p.
(Tyr56*) v CRYGD v rodiné s vyskytem kongenitalni karatakty
Dudékova L.", Stranecky V.', Kasakova J.%, TrkovaM.’, Hlavové E.°,
Liskovéa P!

1. Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK, Praha

2. O¢ni ambulance, Krajska nemocnice, Liberec

3. Gennet, Praha

Nové mutace v genu ZEB1 u pacientd se zadni polymorfni dystrofii
rohovky

Liskova P." 2, Evans C. J.%, Dudakova L.", Hardcastle A. J.3, Davidson A. E.?,
Tuft S. J.?

1. Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN, Praha

2. O¢ni klinika 1. LF UK a VFN, Praha
3. UCL Institute of Ophthalmology, Velka Britanie

Aortalni syndromy, aneb kdyzZ se nejedna o Marfantiv syndrom,
kazuistiky

Puchmajerova A.", Cibulkova P2, Dvorakova M.?, Krebsova A.?, Svobodova
1.*, Hecht P?, Havlovicova M.’

1. Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha

2. Laboratofe AGEL a. s., Novy Ji¢in

3. Klinika kardiologie IKEM, Praha
4. Détské kardiocentrum 2. LF UK a FNM, Praha

Mabryho syndrom — kazuistika
Malikova M., Fencl F.?, Padérova J.", Drabova J.", Novotna D.,

Havlovicova M.’
1. Ustav biologie a Iékarské genetiky 2. LF UK a FNM
2. Pediatricka klinika 2. LF UK a FNM

Zaveér



